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 مقدمة
يحمل الإنسان العديد من الصفات التي تظهر عليه وتحدد له كيف ستكون بنيته الجسمية 

تحملها   ، أي تنقلها الجينات التينرثها من أباءناوالشكلية وتدعى هذه الصفات بالوراثية 
لة )وهي قليوراثية كروموسومات الابوين، نصف من الاب ونصف من الام. وهناك صفات 

والصفات الوراثية التي ينقلها الابوان الى أولادهما،  .جداً( تظهر بما يطُلق عليه الطفرات الوراثية
ٍ  ما لديه صفة وراثية ااهر  عل، بمعنى"راجحة" أما صفات متنحية أو متغلبة يه  أن هناك خص

  هذه الصفة.علامات  وأعليه أعراض ولم تظهر نفسها واخر يحمل الصفة 
وقد درس العالم "مندل" هذه الظاهر  )ااهر  انتقال الصفات الوراثية( ووضع لها قوانين علم 

ن. الوراثة الأولى، فأصبحنا نتنبأ بالصفات الوراثية للأبناء بعد أن نعرف الصفات الوراثية للأبوي
زوجاً، زوج واحد منها  23وكما هو معلوم ان عدد الكروموسومات في جسم الانسان هي 

ق عليه الكروموسوم الجنسي أي الذي يحدد جنس الجنين ذكر ام انثى، أما الكروموسومات يطل
الباقية فيُطلق عليها الكروموسومات الجسمانية والتي تحمل كل الصفات الوراثية، فعند التلقيح 

مفرد من الام لتعطينا أنسان جديد  23مفرد من الاب و 23تنشطر هذه الكروموسومات الى 
أي  .جاً، وهذا يعني ان الصفات الوراثية عند الاب والام ستنتقل الى الجنينزو  23يحمل 

ب مرض سبيث أنَّ هذا الجين يلل في أحد الجينات ححامل لخ الأبوين عندما يكون أحد
لى الأبناء، إ أو المورثات المرضية المرضية الصفاتهذه  تنتقلفسوف  ،عند وجود عطب فيه

اض الدم هي أمر في العالم، وتدعى بالأمراض الوراثية. ومن أكثر الأمراض الوراثية انتشاراً 
أغلبها بصعوبة في علاجه بالشكل الكامل، ومن هذه الأمراض مرض تسم الوراثية والتي ي

التلاسيميا أو ما يسمى بفقر دم حوض البحر الأبيض المتوسط، فهو مرض سببه خلل في 
 ؛لتساؤلاتاهنا علينا أن نطرح بعض و  عن تركيب ما يدعى بخضاب الدم. الجينات المسؤولة

؟!،  ابة بخللالمصهل يمكن أن يكون هناك أكثر من نوع للتلاسيميا بسبب اختلاف الجينات 
!، ؟، وهل من الممكن أن يسبب الموتكيف يمكننا أن نستدل على أننا نعاني من هذا المرض

  ،!؟هالبشرية من حلمرض التلاسيميا يرينافع بشكل كامل العالم يوماً على علاج  سيستيقظهل 
    لعلاج التلاسيميا؟!. يمكننا الاستفاد  من خضاب الدم نفسهكيف 
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 والهيموغلوبين الأول: ماهية الدم الباب
 

 :ووظائفه : تعريف الدمالفصل الأول
طة ويجري داخل في جسم الإنسان بواسضام، نسيج ال لزج القوام احمر اللون وهوالدم هو عبار  عن سائل 

ين حيث أنه يقوم بنقل المواد الغذائية والأكسج، يرات الدموية(والشرايين والشع )الاورد الأوعية الدموية 
 [1] .دلويحملها معه ليطرحها عبر أجهز  الإطراح كالكلى والج ،ويأخذ منها الفضلات ،إلى خلايا الجسم

كما تبلغ    من وزن الجسم %7لتر في الشصٍ البالغ حيث يشكل نسبة  6-5يبلغ حجم الدم في الجسم 
كمية الدم الموجود  في جهاز الدوران "القلب والأوعية الدموية " ثلثي الكمية الموجود  في الجسم كله بينما 

 [2] الثلث الباقي يخزن في الكبد والطحال ومناطق أخرى في الجسم.
 الصفات الفيزيائية للدم:

 اللون: -1
 ،لون الدم أحمر وذلك نتيجة لوجود مركب الهيموجلوبين الذي يكسب الدم هذا اللون

وتختلف درجة هذا اللون تبعاً لنوع الدم فهو أحمر فاتح في دم الشرايين وذلك نتيجة لوجود 
 وأحمر قاتم في دم الأورد  نتيجة لوجود ثاني اكسيد الكربون. ،الأكسجين

 اللزوجة: -2
تبلغ لزوجة الدم خمسة أضعاف لزوجة الماء، وتعتمد بشكل أساسي على البروتينات الموجود  

 في البلازما وبالأخٍ بروتين الفيبرينوجين.
 درجة الحموضة: -3

وفي دم الأورد   7,45 حيث تبلغ درجة الحموضة في دم الشرايينيميل الدم إلى القلوية، 
7.3.[3] 

 وظائف الدم: -
 العديد من الواائف الهامة في الجسم، تتضمن: يؤدي الدم

 الوايفة التنفسية: -1
تتمثل بنقل الاكسجين من الرئتين إلى أنسجة الجسم وخلاياه، وتأخذ ثاني اكسيد الكربون 

 الذي ولدته الانسجة إلى الرئتين لتحدث عمليّة الزفير.
 الوايفة الغذائية: -2

لفة للجسم، إلى جميع الانسجة المصتتتمثل في نقل وتوزيع المواد الغذائية من القنا  الهضمية 
 ويطرد الدم الفضلات الناتجة عن عملية التمثيل الغذائي إلى خارج الجسم.
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 نقل وتنظيم إفراز الهرمونات: -3
 ،في الدم ييقوم الدم بتنظيم إفراز الهرمونات من غددها كما يحافظ على نسبتها بشكل متواز 
 ويقوم أيضاً بنقل هذه الهرمونات من اماكن إنتاجها إلى الأماكن التي تعمل بها.

 الوايفة المناعية: -4
يعطي الدم الجسم المناعة اللازمة للتصدي للفيروسات والأمراض من خلال إنتاج خلايا الدم 

 كروبات.الميالوقاية من دوراً هاماً بالتصدي للفيروسات، و البيضاء أجسام مضادّ  تلعب 
 تنظيم درجة حرار  الجسم: -5

يقوم الدم بامتصاص الحرار  من الأعضاء الداخلية والعضلات وأثناء انتقاله منها إلى الأعضاء 
ٍ من الحرار  الزائد  عن طريق الإخعاع والحمل  الخارجية، وتحت الجلد يمكن للجسم أن يتصل

 والبصر.
 
 :: مكونات الدمالفصل الثاني 

بشكل رئيسي من: يتكون الدم 
البلازما، كريات الدم الحمراء، كريات 

ا الصفائح الدموية. كمو  الدم البيضاء،
 .(1موضح في الشكل )هو 

 
 
 

 ": Plasmaالبلازما "  -1
، وهي ذات لون أصفر باهت ،هي عبار  عن الجزء السائل من الدم الذي تسبح فيه خلايا الدم

وهذا  ،يشكل الماء نسبة كبير  من الحجم الكلي للبلازماحجم الدم. وتشكل أكثر من نصف 
وسطاً  وبالتالي هذا يجعله ،خيء مهم إذا ما علمنا أن الماء مذيب جيد لكثير من المواد والجزيئات

 ،مواد ذائبة بلازما هيمن الالنسبة المتبقية  حيث أنفعالاً لنقل جزيئات المواد الغذائية المذابة فيه، 
 أجسام- الفيتامينات- الدهون- الكربوهيدرات- البروتينات-مثل )أيونات الأملاح المعدنية 

 [4] مذابة(. غازات- هرمونات-مضاد  
 

 
 

 (: مكونات الدم في البلازما1الشكل)
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 كريات الدم الحمراء: -2
عر  هي خلايا قرصية الشكل مق

لها جدار رقيق وليس لها ، السطحين
من حجم  %40تشكل حوالي ، نوا 

بداخلها على ماد   وتحتوي الدم،
ب عن مركعبار   وهيالهيموجلوبين 

 ،لوبينغمن الحديد والبروتين وال
حمر الدم لونه الأويعطي الهيموغلوبين 

ومن مميزات هذا المركب أنه سهل الاتحاد بالأكسجين ولذلك سميت كرات الدم الحمراء حاملة 
كعب أما المليمتر الم فيوعدد كرات الدم الحمراء في الرجل حوالي خمسة مليون خلية  .الأكسجين

توليد الكريات  أما في عمليةالمرأ  فهي حوالي أربعة ونصف مليون في المليمتر المكعب.  عندعددها 
ذي تعتمد م وتسيطر عليها بواسطة هرمون الإريتروبوبتين، والفيعود الفضل إلى الكلى التي تتحك

 [5] الكلى بإفرازه على مستوى الضغط الجزئي لغاز الأكسجين الموجود في الدم.
 

 ت الدم البيضاء:كريا -3
عددها و فهي جزء من الجهاز المناعي، من الامراض هي الخلايا التي تقوم بتوفير الحماية للجسم 

ية بيضاء ر حمراء نجد ك أنه بين كل سبعمائة وأربعة عشر كرية حيث اقل من خلايا الدم الحمراء
أنها متفاوتة الأحجام  ا( خلية بالمليمتر مكعب كم5000-10000واحد  أي أن عددها بين )
أنواع، تتصدى هذه الكريات لأجسام الكائنات الغريبة لها خمسة و والاخكال وتحتوي على نوا  

 لغريباايضاً عن طريق إنتاج الأجسام المضاد  التي ترتبط بالجسم تها وهضمها و إما عن طريق بلعم
 [6] لذا يصبح من السهل تدميره.

 
 
 
 
 
 
 
 
 

 (: كريات الدم الحمراء2الشكل)
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 :"الدم" الهيموغلوبين: خضاب الفصل الثالث
هو بروتين يوجد في كريات الدم الحمراء و 

ناقل لكل من الحديد  للفقاريات
 %94، حيث يُشكل ما يعُادل والاكسجين

ويتكون  .الحمراءمن مكونات الكريات الدم 
شكل كما في ال  من ارتباط الغلوبين بالهيم

 ويموغلوبين همن اله، حيث ان كل فرع (3)
 [7] .بروتين كروي مرتبطة بمجموعة هيم

وتتغير خصائٍ الهيموغلوبين في مسار نمو 
 الكائن الحي. 

. (HbA)الكبار هيموجلوبين  أو ،(HbF) جنيني لذا يتم تعريف الهيموجلوبين إما هيموجلوبين
 الكبار، وهي حقيقة ذات أهمية هيموجلوبين الهيموغلوبين الجنيني له ألفة أكبر للأكسجين مما يفعل

 [8] كبير  في أنه يضمن المزيد من الاستقرار في مرحلة الجنين في حالات قصور الأكسجين.  فيزيولوجية
وتحديد كمية الهيموجلوبين في الدم مهم في تشصيٍ الواائف التنفسية للدم، سواء في ال اروف طبيعية 

 ) .الدممجموعة كبير  ومتنوعة من الأمراض )وخاصة في أمراض في ال  وأ
يأخذ الهيموغلوبين صفات كل  من البروتينات الثلاثيّة والرباعيّة حيث أن معظم الاحماض الامينيّة 

لوبين تأخذ خكلًا حلزونيّاً. يتكوّن جزيء الهيموغلوبين في معظم الاحيان من أربعة وحدات من للهيموغ
لها دور في  أنزيماتكمهماً  أحد أهم ثلاثة انواع من الفئات البروتينيّة والتي تلعب دوراً  " الكرويالبروتين 

عملية تنظيم  للجزيئات عبر الأغشية الخلويةّ كما تُسهم في نواقلو تحفيز التفاعلات العضويةّ في الخلية، 
مُُكم مع مجموعة  بط بشكلحد  تتشكل من سلسلة بروتينيّة ترتا. فكل و " العمليات الايضية في الجسم

مجموعة من  "بروتيني المكوّنة من أيون الحديد مُثبتاً حلقة متباينة الحلقات والمعروفة بالبرفيرين الغير الهيم 
يعُد تنوع الهيموغلوبين عاملاً أساسياً  ". ركبات العضويةّ والتي تعُرف على انها صبغة كريات الدم الحمراءالم

ور الأمراض التي قد تكون هجينيّة للهيموغلوبين بظ  وفي الوقت ذاته قد تتسبب أي طفر  في التطوّر الجنيني،
إن خارد  الغلوبين  [9] .والتلاسيميا الانيميا المنجليّةباً في اهور ، حيث يعُد اعتلال الهيموغلوبين سبمُزمنة

لحيا  الجنينية وحتى منذ بدء اسلاسل مختلفة متعدد  الببتيد  ستة لهاالموجود  في جزيئات الهيموغلوبين 
 متحيث انه كلما ازداد التقدم في عمر الجنين تستبدل السلاسل السابقة بسلاسل جديد ، وي ،البلوغ

(. ζوزيتا ) ( ،εابسيلون ) ( ،δدلتا ) ( ،γغاما ) ( ،βبيتا ) ( ،α: ألفا )اليونانية وهي تمييزها بالأحرف
بينما السلاسل بيتا، غاما، دلتا وزيتا تحتوي على  اميني،حمض  141السلسلتان ألفا وزيتا تحتويان على 

اللتان تجتمعان ، و وإبسيلونالسلسلتان زيتا الحيا  الجنينية المبكر  يتم تصنيع  في [10] حمض اميني. 146

 "الهيموغلوبين" (: خضاب الدم3الشكل)
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ثم تجتمع  ( ،ζ2 ε2)( ذو الصيغة الجزيئية Gower-1أو ما يسمى )المضغي الأول، لتشكيل الهيموغلوبين 
زيتا والسلسلتان  ( ،Gower IIليشكلا الهيموغلوبين المضغي الثاني ) (α2 ε2سلسلتا ألفا وإبسيلون )

وحلول نهاية الأخهر الثلاثة من الحمل يتم استبدال سلاسل (. ζ2 γ2وغاما تشكلان هيموغلوبين بورتلاند )
يعد  الذي F α2 γ2))، [11]الهيموغلوبين لتشكيل  زيتا بسلاسل ألفا، وسلاسل إبسيلون بسلاسل غاما

ذا النوع من ويتميز ه في الجنين في السبع أخهر الأخير  من الحمل للأوكسجينالهيموغلوبين الناقل 
الهيموغلوبين أن له القدر  على الارتباط بكميَة أكبر من الأوكسجين مما يمنح الجنين إمداداً وفيراً من 

من إجمالي   F (% 80-(90%الهيموغلوبين  يشكلو الذي يتوافر في دم الأم الحامل.  الاوكسجين
 استبدال سلاسل غاما تدريجياً ، وبعدها يتم خهراً  6-12حتى  متواجدويبقى الهيموغلوبين عند الولاد ، 

التالي يبين مراحل تطور الهيموغلوبين عبر المراحل البياني  والمصطط [12] . مع نمو الطفل بسلاسل بيتا
 العمرية المصتلفة:

وهو الأكثر خيوعاً  ،(1A) من الهيموغلوبين أولهم الهيموغلوبين اما عند البالغين فتم التعرف على ثلاثة انواع
مرتبطتان برابة غير  ((α2 β2والمركب من وحدتين من سلسلة الفا ووحدتين من سلسلة بيتا  %95بنسبة 

التوالي حيث أن تصنيع هذه حمض اميني على  146حمض أميني و 141متكافئة وتتكون كل منهما من 
السلاسل يعتمد على الجينات، فسلاسل ألفا يتحكم في صنعها أربعة جينات )جينين على كل كروموسوم 

أما النوع  [10] .(11كروموسوم رقم   كل  )جين على في صنعها جينان م(، أما سلاسل بيتا فيتحك16رقم 
او  ،سلسلة ألفا ووحدتين من سلسلة بروتين دالتونالمكوّن من وحدتين من  (2A)الثاني فهو هيموغلوبين 

تم التعرف   [13]. %3.5إلى  %1.5 بنسبة والمتواجد بكميات ضئيلة في دم الانسان البالغ ، (α2 δ2) دلتا
من وغيره  (S)، (E)، (C) كهيموغلوبينأيضاً على العديد من انواع الهيموغلوبين المرتبط بوجود الامراض  

 .H ، كهيموغلوبينبالتلاسيمياالأنواع المرتبطة بالإصابة 
 

 (: مخطط لمراحل تطور الهيموغلوبين باختلاف العمر4الشكل)
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 وانواعه التلاسيميا مرضب تعريف الباب الثاني:
 

 التلاسيميا: الفصل الأول: تعريف
وهو البروتين  ،يموغلوبينللههو مجموعة من الاضطرابات الدموية الوراثية التي تتسم بخلل في التركيب الجيني 

يتسبب  الاضطراب الجيني الذي. كما يعرف على انه الذي ينقل الاوكسجين إلى الانسجة كما ذكرنا سابقاً 
في انتاج أحد انواع السلاسل او خلل بنقٍ 

الكرويةّ المكوّنة لجزيء الهيموغلوبين مما يتسبب 
يظهر بين و و بتصنيع أنواع غير مألوفة من الهيموغل

ذا المصابين به للأخصاصفقر الدم كعلامة فارقة 
التلاسيميا هي كلمة يونانية  .[14] الاضطراب

 س" تعني البحرثلااو " "حيث أن كلمة " تلاس
صفت و الحالة الأولى  وسمي بذلك لأن ،المتوسط

في السكان الذين يعيشون بالقرب من البحر 
في الشرق  عالية في تلك المنطقة. وايضا ينتشر بشكل كبيرتوسط كما كانت نسبة الإصابة فيه الأبيض الم

ين الشمالي عند بعض الأوربيينعليه  العثوريمكن  كما  [15] .(5) كما في الشكل  الأوسط وجنوب اسيا
 1990، حيث أنه قل عن عام 2013خصٍ لعام  25,000وبلغ عدد الوفيات  والامريكيين الاصليين.

  [16] .خصٍ 36,000 والذي بلغ عدد الوفيات فيه
وم على أنها أسباب وراثية، حيث أنه ناتج عن تغيرات في دنا الخلايا التي تقتتمحور أسباب التلاسيميا 
،  ضاب الدمخلل في تصنيع خسبب ي، و يكون موروث عن الآباء الاعتلال بتصنيع الهيموغلوبين، وهذا

ء، مما من تخريب كريات الدم الحمراكما انه يسبب انخفاض مستوى عمل الهيموغلوبين، ونسبة عالية 
يسبب فقر الدم ويصبح عدد الكريات الحمر غير كاف  لنقل الأوكسجين إلى انسجة الجسم فيصاب 

ٍ مصاب لأخر، ويعتمد المرض  اولهذ [17] الجسم بالتعب الشديد. أعراض مختلفة وعديد  تختلف من خص
 اهور هذه الاعراض على خد  المرض كالتالي:

 المرضى الحاملين للمرض:  -
 أعراض، ولكنهم قادرون على توريثه لأبنائهم.آية على الأغلب لا تظهر عليهم 

 بشد  بسيطة:  المصابين  -
 .تظهر عليهم علامات واعراض فقر الدم البسيط كالشحوب والتعب

 المصابين بشد  متوسطة: -

 (: انتشار التلاسيميا في العالم5الشكل)
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في النمو  الطحال واضطراباتتظهر عليهم اعراض وعلامات فقر الدم المتوسطة بالإضافة لتضصم 
 .والعظم

 المصابين بشد  خطير : -
عاد  ممن هم مصابين بتلاسيميا بيتا الكبرى" انيميا كوليز" والتي سنتحدث عنها في الأقسام 

 التالية، وتظهر في أول سنتين من العمر وهي:
اطؤ النمو (، تب)إخار  إلى تحطم خلايا الدم الحمراء خحوب البشر ، فقدان الشهية، البول الداكن

  ، اليرقان، تضصم الطحال والكبد، مشاكل العظام )خصوصاً عظام الوجه(.وتأخر البلوغ
 

 وأقسام التلاسيميا:الفصل الثاني: أنواع 
 لل وراثيخ هحيث ان ،بعض أطفالهم ينتقل من الآباء الحاملين له إلى نعلم أن التلاسيميا مرض وراثي

التلاسيميا تبعاً  . وتختلف انواعصبغياتهيموغلوبين والموزعة على عد  للورثات المكونة الميصيب بعض 
 :واهمها ،التلاسيميا تتنوع أنماطو  .المورثات المصابة بالطفر  وموقعها على الكروموسوم لاختلاف

 :"Alpha-Thalassemia" ألفا تلاسيميا -
  مجموعتين منفصلتين الغلوبين فيولة عن تنظيم كل من تركيب وبنية مختلف انواع الجينات المسؤ  ترمز

 [18] (.6)الشكل كما في 
حيث أن جينات الغلوبين ألفا والغلوبين 

( تكون متوضعة globin-ζزيتا الجنيني )
اما . 16بطريقة مشفر  على الكروموسوم 

 جينات الغلوبينات غاما ودلتا وبيتا، تتوضع
  [10] .11على الكروموسوم 

ديهم أربعة جينات الأخصاص الاصحاء ل
 16للغلوبين ألفا، اثنان في كل كرموسوم 

αα/αα))  ة:السلسلوتكون مرتبة كما في 
5'-ζ2-α2-α1-3'. [19] 

ينات ج أو طفر  فيأي نقٍ وتكون جميع هذه الجينات نشطة وتعمل بشكل جيد، ولكن 
من وجهة نظر وراثية، يصنف  [20] بألفا تلاسيميا. يؤدي للإصابة 16الغلوبين ألفا على الصبغي 

  :وهذه الأقسام هي .لأربعة أقسام فرعيةلعدد الجينات المتضرر  ألفا تلاسيميا تبعاً 
 
 

 تاالجينية للغلوبين ألفا والغلوبين بي(: البنية 6الشكل)
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 :"Silent alpha-thalassemia"ألفا تلاسيميا الصامتة  -1
مصابين بما  يكونوا ،(α/αα-)طبيعية وواحد متضرر  تثلاثة جيناالأخصاص الذين لديهم 

سبب بالصامت  اسم الحاملويطلق عليه أو الالفا تلاسيميا الدنيا.  الصامت الحامل يدعى
تركيب  تأثير ضئيل على له أي اعراض سريرية، ولكن كما أن ليس لهصعوبة الكشف عنه.  

م إاهار أية وعد الهيموغلوبين الطبيعيثلاثة جينات كافية لإنتاج الهيموغلوبين لأن 
  [21].أعراض

 
 :"Alpha-thalassemia trait"ألفا تلاسيميا  سمة -2

كن ليس كله ول بعض غلوبين ألفاإنتاج سمحان بيطلق على حالة وجود جينان ألفا فقط ي
 يوجد هذا النوع من الالفا تلاسيميا بشكلين: [22] .وذلك لأن الجينان الاخران غير وايفيان

  1-ألفا تلاسيميا (cis) (αα/--) الكروموسومعلى نفس  حذف جينين، ويتم فيه 
 .الوراثي هنا بالتركيب المستقل بويدعى التركي

  2-ألفا تلاسيميا (α-/α-) (trans)ين مختلف أليلينلجينين على  ، يتضمن حذف
 .غير المشبعولها الشكل 

يث ح .الوراثية لنفس الصفة وهذا المرض يورث إلى الأطفال إذا كانت الزوجة حاملة
   أن النوع الأول يحمل مخاطر على الصحة الإنجابية أكثر من النوع الثاني. 

 
 :"H "Hemoglobin H diseaseمرض الهيموغلوبين  -3

 ت(، ثلاثة من أربعة جينا--/-αيكتب بالشكل )
ما في ك  احد فقط يكون نشطوجين و  تكون غير فعالة

لذا فقط كمية قليلة جداً من  [23] (،7)الشكل 
التي  لإعطاء سلاسل الفا الغلوبين ألفا يتم تصنيعها

"من هنا  Hترتبط بسلاسل بيتا معطية الهيموغلوبين 
بسبب  Aبدلًا من الهيموغلوبين جاء اسم المرض"، 

ة ويؤدي عدم الاستقرار هذا في كريات الدم إلى تكسرها بسرع الكمية القليلة للغلوبين الفا.
يات كما ان حجم الكر   فينتج فقر الدم ،مما يؤدي إلى قلة ملحواة في كريات الدم الحمراء

وب لون خح، حيث أن هذا التكسر في الكريات الحمراء يؤدي إلى من الطبيعة أصغر يكون
رض بم . معظم الناس المصابةهية للطعامفقدان الش البشر  مع الاصفرار وبالإضافة إلى

مشاكل صحية خطير ، حيث أن المريض يصاب بتعب وفقر  من نلا يعانو  Hالهيموغلوبين 

  H(: جينات الهيموغلبين 7الشكل)
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الدم الذي يمكن ان يتفاقم عند العدوى الفيروسية او الحمى ويؤدي إلى مشاكل صحية 
  اخرى.

 
 ":Alpha-thalassemia majorألفا تلاسيميا الكبرى" -4

سلاسل أي لا يوجد أي جين مسؤول عن تصنيع  ،(--/--)يتم حذف الجينات الأربع 
ذا النوع من وايفي ويدعى هالالهيموغلوبين  غير قادر  على تصنيعفتكون غلوبين ألفا 

حيث أن أغلب الأجنة المصابة  hydrops fetalis"،[24]"  التلاسيميا بالاستسقاء الجنيني
ون تك أما الرضع الذين يبقون على قيد الحيا  بفتر  وجيز بعد الولاد   أو في الرحمستموت 

الدم  الاحتقاني بسبب فقر اجسامهم ضصمة ومتورمة ويعانون من الفشل والقصور  القلبي
والطحال بشكل واسع النطاق، وذلك لعدم إمكانية نقي العظم من وتضصم للكبد  الشديد

ع ضاء الأخرى مثل الطحال والكبد بمحاولة التصنيتعويض  نقٍ الكريات الحمر فتبدأ الاع
 كما أنه يصبح هناك فائض من الهيموغلوبين بارت  ويؤدي ذلك إلى تضصم فيها. للكريات

(Hb Barts hydrops fetalis) ""الذي يعد غير ،هيموغلوبين يحوي فقط على سلاسل غاما 
  [25]  .قادر على حمل الأكسجين بشكل فعال

 
 :"Beta-thalassemia" بيتا تلاسيميا -

 تتميز أمراض البيتا تلاسيميا بأنها خذوذ
في تركيب سلاسل الغلوبين بيتا، مما 
يؤدي إلى أعراض متفاوتة تتراوح بين 
فقر الدم الشديد  لأعراض سريرية. 
 ويقدر مجموع المعدل السنوي لأعراض

في جميع  100,000في  1من  هذا المرض
سابقاً  ذكرناكما و  .[26] انحاء العالم

بيتا  الغلوبينأو جينات تتوضع مورثات 
من قواعد  60,000حيث أنها ترتب على ما يقارب  (β/β)بالشكل  11 على الكروموسوم

ا للتغيرات المسببة للبيتا تلاسيميا فقد تم وصف مبالنسبة و  .(8)الشكل كما في   النوكليوتيدات
طفرات إما يع هذه الجموتؤدي رضى الذين يعانون من هذا المرض. طفر  مختلفة في الم 200يقارب 

 تركيب جزئيهناك أو انخفاض في التركيب إي  (0β)تركيب لسلاسل الغلوبين بيتا إلى عدم وجود 
(+β)،  هي:  ،تلاسيمياحيث أن الأخكال الرئيسية للبيتا 

   11(: توضع جينات الغلوبين بيتا على الكروموسوم 8الشكل)
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   :"Beta-thalassemia minor" بيتا تلاسيميا الصغرى -1

فقط تحمل  أليلات الغلوبين بيتااثنان من واحد من في هذا النوع من البيتا تلاسيميا هناك 
عي في الأداء الطبي بشكل كبيرلا يؤثر  هطفر  وراثية، وهذا لا يعتبر مشكلة لأن

(. وعاد  ما يكون هذا النوع β0β/أو ) (β/+βوهي إما أن تكون بالشكل ) للهيموغلوبين.
 يففقر دم خف من ريرية ولكن يمكن أن يعاني المصاب ببعض الأحيانبدون أعراض س

    [27] .وصغر في حجم الكريات الحمراء
 

 :"Beta-thalassemia majorبيتا تلاسيميا الكبرى" -2
، بفقر الدم كوليويدعى هذا المرض 

 6 ما بين الشهرينغالباً ويظهر هذا النوع 
  ، حيث أنه يكونمن بعد الولاد  12و

كون من وتفيهما طفر  وراثية كلا الآليلين 
مما يؤدي إلى عدم  (0β/0βالشكل )

تصنيع لسلاسل الغلوبين بيتا لعدم وجود 
هذا ويقوم  ،الجينات المسؤولة عن ذلك

إزالة  وهنا يجب الكبد والأعضاء الأخرىكل من القلب و المرض بزياد  نسبة الحديد في  
ٍ المصاب سوف يعاني من خحوب  هذا الحديد المتوزع بشكل غير طبيعي، كما ان الشص

 ت في العظام كما في الشكلفي النمو مع تغيراوفقدان الشهية وخلل الوجه وخمول 
وتحدث هذه التغيرات بسبب مُاولة قاع العظم لإنتاج الكريات الحمراء تؤدي   [28].(9)

إلى تضصم العظم الاسفنجي الذي يتم فيه تكوين الخلايا وهذا يحصل في حال تضصم 
م العظام والمفاصل وهشاخة ، وآلاامالعظام نفسها، مما يؤدي إلى تغير في خكل العظ

  .[27] العظام
 
 
 
 
 
 

(: التشوهات العظمية لمرضى التلاسيميا 9الشكل)
 الكبرى  
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 العلاج معالجة مرض التلاسيميا ومستقبل طرق :الثالث الباب
  

 العلاج الأساسي:الفصل الأول: 
 :نقل الدم -

ية إلى الوسطى. وتهدف هذه العلمتستصدم للتلاسيميا الصغرى و إن عملية نقل الدم هي عملية 
 [29] الفعالة.والتصلٍ من الكريات الحمراء غير  ،الحد من آثار فقر الدم

 حيث أن أخذ الدم المتواصل ديسيلترغ/6-7وينبغي نقل الدم عندما ينصفض الخضاب لما دون 
 .ديسيلتر/غ9-10متوسط بين الخضاب بشكل سوية  يجعل

يلزم تحضير الدم المناسب الذي سيعطى للمرضى الذين ينقل لهم الدم  قبل إجراء عملية نقل الدم
 بانتظام، وفق معايير:

 .KIDD، KELL، RH ستضدات في دم المريض:الميجب تصنيف نوع  -1
ويجب مراقبة  ،ABO، RH(D)يجب نقل الدم حيث أنه لا يتعارض مع زمر  دم المريض  -2

 اهور أضداد الكريات الحمر.
البيض وذلك بترخيح الدم لمنع الاختلاطات الحميّة لنقل الدم،  يفضل إنقاص الكريات -3

 نقي العظم " والذي سنتحدث عنه في الفصل التالي". ولتأمين إمكانيات أفضل لزرع
ون نمطها ويكوكما ذكرنا سابقاً يجب البدء بنقل دم منتظم عندما يتم تشصيٍ التلاسيميا 

لمد   ديسيلترغ/7ويكون مستوى الخضاب دون ، أي في مرحلة عمرية مبكر  الصغرى أو الوسطى
. ولكن يجب نقل الدم ولو كان أسبوع أو أكثر دون أن يكون هناك عوامل خطور  كالإنتان

 . ديسيلترغ/7 الخضاب أعلى من
 الأخذ بعين الاعتبار مطلبين هما: وبعد اختيار نوعية الدم يجب

 الوصول إلى سوية الخضاب المطلوبة. -1
  الدور  الدموية.عدم زياد  تحمل  -2

 
كغ من الوزن خلال   1مل من الدم أو كريات حمر مكثفة لكل 15-10حيث أنه يجب إعطاء 

ساعتين، إن لم يكن هناك إصابة قلبية. يجب في حال وجود قصور قلب أو كان مستوى الخضاب 
مل/كغ، 2مل/كغ لمر  واحد ، وبمعدل لا يتجاوز 5ألا يتجاوز الدم المعطى  ديسيلترغ/5أقل من 

ة في الجو وحد  الدم، وخاصومد  نقل الدم لا تزيد عن الأربع ساعات، تجنباً لتكاثر الجراثيم في 
 [30] الدافئ.
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 :)استخلاب الحديد(لتخلص من الحديد الزائد ا -
والطحال  مثل الكبد الأعضاء التي تخزن الحديد تؤدي عمليات نقل الدم إلى تراكم الحديد في

هذا يؤدي و   والأعضاء التي لا تخزنه مثل البنكرياس والقلب والمفاصل وتحت الجلد. ،ونقي العظم
وخاصةً على الكبد حيث إن خلايا الكبد بشكل طبيعي قادر  على  إلى العديد من المضاعفات

تخزين عشرين غراماً من دون أدنى مشكلة، ولكن عند مرضى التلاسيميا ونتيجة عمليات نقل 
اني المرضى من تراكم الحديد بشكل زائد داخل الجسم وداخل كبد المريض، مما الدم المتكرر ، يع

يؤدي إلى تضصم الكبد وتراجع مقدرته على أداء واائفه المعتاد ، كما ويصبح كبد هؤلاء المرضى 
  [31] أكثر عرضة للإصابة بالالتهابات، مثل: التهاب الكبد الوبائي من نوعي باء وجيم.

ما كلهم خلل في النمو أو بلوغ متأخر،   عندما يحصل عند الأطفال يسببهذا التراكم كما أن 
 أن النساء اللواتي يكون لديهم فرط حديد في جسمهن يحدث لديهم خلل في الدور  الشهرية.

بعد عد  و  .ج بإزالة الحديد الزائدبعملية تدعى العلاولذلك لا بد من التصلٍ من هذا الحديد 
لأدوية ثلاث أنواع من هذه اوهناك  ،الحديد تدعى بخالباتوصل إلى عد  عقاقير دراسات تم الت

 :وهي، معتمد  عالمياً وتعتبر 
1- Deferoxamine : 

قلبي الحاد ويعتبر أيضاً ممتاز في حالة القصور ال جيد للحديد في الكبد والقلب،يعتبر طارح 
قن أو الح تحت الجلد بالحقن يتم إعطاء هذا الدواء أو حالة عدم انتظام ضربات القلب.

  [32] .ساعة 12-8لمد   تشبه القسطر إلكترونية بواسطة مضصة  الوريدي
2- Deferiprone:  

فعال جداً لتنظيف القلب من الحديد وخاصة  أن هذا الطارحالعديد من الدراسات بينت 
لى عوريدي. ويؤخذ هذا الدواء ثلاث مرات يومياً الفيروكسامين الديكون مقرون مع عندما ي

يمكن أن يسبب هذا انخفاض في عدد الكريات البيض، لذا على المريض الذي  .خكل حبوب
 [33] أسبوعي.يتناول هذا الدواء فحٍ دمه بشكل 

3- Deferasirox : 
وهو فعال بشكل جيد على  ،2006 ذ عامللحديد، حيث أنه يستصدم من هو أحدث طارح

ويعطى هذا الدواء بدءً من عمر ست سنوات فما فوق  الحديد الموجود في القلب والكبد.
 [33] الكبرى.للمصابين بالتلاسيميا 
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 :العلاجومستقبل  الفصل الثاني: العلاج الحديث
 :"HSCT"زراعة نقي العظم  -

مضى ثلاثين عاماً على أول نجاح لعملية زرع 
الخلايا الجذعية لمريض تلاسيميا الذي هو 

كمل حياته بشكل طبيعي تماماً. ستالآن ي
 3000ومنذ ذلك الوقت تم إجراء أكثر من 

عملية زراعة خلايا جذعية في جميع أنحاء 
العالم. تعتبر زراعة نقي العظم علاجاً للعديد 
من الامراض كسرطان الدم وأمراض الدم 

نها تعتبر علاج جيد وحديث الوراثية حيث أ
ولنقي العظم  [32] الوسطى.تلاسيميا الكبرى، ونادراً ما يستصدم لمرضى بيتا تلاسيميا  للبيتا

فهو نسيج في داخل العظم تتواجد فيه ما تسمى بالخلايا الجذعية التي تنقسم  واائف عديد ،
وتعطي خلايا الدم الهامة كالكريات الحمراء والكريات البيضاء والصفيحات الدموية كما في 

  (.10الشكل )
ا سحب الخلاي وتتم هذه العملية عن طريق

الجذعية من نقي المتبرع او من الدم الخارجي 
ويجب القيام بتنشيط نقي العظم للقيام  ،له

بتكوين خلايا جذعية. وفي عملية فصل 
الخلايا الجذعية يسري دم المتبرع في جهاز 
خاص والذي يقوم بفصل الخلايا الجذعية 
وجمعها في كيس خاص وإرجاع الخلايا العادية 

جمع الخلايا تعطى  دوبع [32] إلى الجسم.
وثم تتوزع الخلايا في الجسم  ،( 11للمريض عن طريق القسطر  الوريدية الاساسية كما في الشكل )

عد ذلك في ب النصاع حيث تبدأ الخلايا الجذعية بتكوين خلايا جديد  سليمة تنتشر إلىوتنتقل 
جميع أنحاء الجسم. وفي مرحلة ما قبل الزراعة هناك ما يسمى بالعلاج التحضيري وهذا العلاج 
يعطى للمريض قبل نقل الخلايا الجذعية، ويكون في العاد  علاج كيميائي، ويضاف له احياناً 
 علاج إخعاعي حسب حاجة المريض. ويكون الهدف الأساسي من العلاج التحضيري هو إيجاد

مكان في نقي العظم للصلايا الجديد  بالإضافة لإحباط الجهاز المناعي لتصفيض فرص حدوث 
 [16] المزروعة.رفض للصلايا الجذعية 

 الخلايا الناتجة عن انقسام الخلية الجذعية (:10الشكل)

(: نقل الخلايا الجذعية لمريض بواسطة 11الشكل)
 القسطر  الوريدية
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 العلاج الجيني: -
تجرى العديد من الدراسات للتوصل إلى 
علاج قادر على خفاء جميع أنواع 
 التلاسيميا حيث أنه حتى الآن كل

العلاجات التي تمت مناقشتها في الفقرات 
ر  على ان تشفي بشكل  السابقة غير قاد

كل منها له مضاعفاته   كامل حيث أن
 ،يضكبير على المر الكثير  والمؤثر  بشكل  

ومنها ما يؤدي إلى الموت. ولكن الآن تتجه 
بأن تم ذكر يث وبالعود  إلى فقر  خضاب الدم ح ج الجيني.العلابالدراسات لعلاج التلاسيميا 

دم من ال بالاختفاء ، ولكن هذا الخضاب يبدأأكثر ألفة للأوكسجين Hbfالهيموغلوبين الجنيني 
بسبب اهور خضاب الدم العادي. وأاهرت دراسة أن مرضى التلاسيميا الذين يستمرون بإنتاج 
الخضاب الجنيني تكون حالة مرضهم أقل خد ، وقد حاول العلماء لسنين طويلة أن يكتشفوا 

لى العلماء إ لالتلاسيميا، وبعد عد  دراسات توصّ  طرقاً لزياد  إنتاج الخضاب الجنيني عند مرضى
يقوم بكبح إنتاج الخضاب الجيني، وعندما نعطل هذا  ،BCL11Aجين عند الإنسان يدعى 

هناك انتاج متزايد للصضاب الجنيني. والآن تشجع الاكتشافات الجديد  على إنتاج  الجين، يصبح
 [8] الجنيني.علاجات جينية تستهدف هذا الجين وتزيد من إنتاج الخضاب 

المرضى  اعد جداً لاستقلال هؤلاءفي المرضى المتضررين من مرض التلاسيميا كنهج و  Hbfوقد اقترح تحريض 
عمليات لالدول النامية من عدم القدر  على تحمل التكاليف العالية  وتعاني [34] ن عمليات نقل الدم.ع

لتكاليف ا إزالة الحديد الزائد، وبالإضافة إلىنقل الدم، والتي تتطلب نظم نقل منتظمة، وأيضاً العلاج ب
يجب ان يكون هناك رصد دقيق لسلامة الدم عن طريق استصدام تقنيات مكلفة، ومستشفيات  المباخر 

 [35] .متقدمة للعلاج الدوائي
، ماالعلاجات البديلة أو الحديثة للتلاسيميا كالعلاج الجيني ونقل نقي العظم تعتبر استراتيجيات مثير  للاهتم

 هذه الطرق لها الفائد  فقط لأقلية من المرضى، يتم اختيارهم على أساس معايير بيولوجية/جينية، ولكن
ير  من قبل هناك استثمارات كبمن ناحية أخرى  مكانية الاقتصادية للحفاظ على هذه الاستراتيجيات.والإ

علاج هذا ة جديد  لبار أدويخركات الأدوية حيث انها تضع اللمسات الاخير  على تصميم وانتاج واخت
تقديم ت المتكرر  للوقاية من هذا المرض، و هو نادر في البلدان المتقدمة، بسبب الحملاوهذا المرض  المرض.

 [36] الولاد .الاستشارات الوراثية وتشصيٍ ما قبل 

 (: العلاج الجيني12الشكل)
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يكون مثيراً من الناحية سوالخلايا الجذعية العلاج الجيني  ويعتقد العلماء اعتقاداً راسصاً أن التطوير في مجالي
نه أالعلمية، وأيضاً سيعطى الأمل لهؤلاء المرضى الذين لم تنجح معهم عمليات العلاج الاخرى، كما 

 سيكون ثور  كبير  في عالمنا.
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 الخاتمة

 النتائج: -
 توصلنا بعد هذا البحث إلى العديد من النتائج، وهي:

  خطر  لمكوناته بمرضالدم من النسج الهامة جداً في جسم الأنسان مما يجعل إي إصابته
 على الجسم كافة وعلى الأعضاء الأخرى الهامة.

 لخضاب الدم دور هام في نقل الأكسجين والحديد إلى كافة انحاء الجسم  
 ،وبين الجنيني له ويعتبر الهيموغل تتغير خصائٍ الهيموغلوبين في مسار نمو الكائن الحي

 .من الأكسجين   كبير  على الارتباط بكمية كبير قدر 
   جينيّة للهيموغلوبين بظهور الأمراض التي قد تكون مُزمنة، حيث يعُد  إن أي طفر

 .والتلاسيميا الهيموغلوبين سبباً في اهور الانيميا المنجليّة اعتلال
  انتاج أحد فياو خلل الاضطراب الجيني الذي يتسبب بنقٍ يعرف التلاسيميا على انه 

ع أنواع غير مألوفة نيانواع السلاسل الكرويةّ المكوّنة لجزيء الهيموغلوبين مما يتسبب بتص
  .همن

  تختلف انواع التلاسيميا تبعاً لاختلاف المورثات المصابة بالطفر  وموقعها على
 الكروموسوم.

  ا فلوأي خلل فيها يؤدي للإصابة بالأ 16تتوضع جينات الغلوبين ألفا على الكروموسوم
وتؤدي الطفرات  11، أما بالنسبة للغلوبين بيتا فتتوضع جيناته على الكروموسوم تلاسيميا

أو  (0βإما إلى عدم وجود تركيب لسلاسل الغلوبين بيتا )الوراثية في هذه المورثات 
  .(β+انخفاض في التركيب )

  ،يمكن ان يسبب التلاسيميا الموت عندما تصاب الأجنة بما دعي الاستسقاء الجنيني
 لفقر الدم كولي أن يسبب الموت عندما لا يقدم للمريض العلاج المناسب.ويمكن 

  ان حيث أن هذان النوعبشكل نافع علاج نوعي التلاسيميا الصغرى والوسطى يمكن
نصفض عندما ت وتستصدم عمليات نقل الدم للعلاج ،لا يشكلان المصاطر على المريض

نسبة الهيموغلوبين بشكل كبير، ولكن هذه العملية تؤدي إلى تراكم الحديد في أنحاء 
الجسم والذي يؤدي إلى العديد من المضاعفات الخطير  على الأعضاء الهامة في الجسم  

ن ترحت العديد مكالكبد وبالتالي لا بد من التصلٍ من هذا الحديد الزائد وقد اق
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الأدوية لاستصلاب الحديد، وهذان العلاجان يكونا كفيلان بعلاج التلاسيميا الصغرى 
 .والوسطى

  باخر  وبالإضافة إلى التكاليف الم تكاليف عاليةتحتاج عمليات العلاج الأساسي إلى
يجب ان يكون هناك رصد دقيق لسلامة الدم عن طريق استصدام تقنيات مكلفة، 

   متقدمة للعلاج الدوائي.ومستشفيات 
 ليس  ايوم علاجهلحتى افمقارنة بتلك الأنواع، العلاج  ةعتبر التلاسيميا الكبرى صعبت

  .أي أنها تعتبر من الأمراض التي لا يمكن علاجها حتى الآن مضمون
  لتصلٍ من ل وحديثة تجربة جيد  "زراعة نقي العظم" يعتبر العلاج بالخلايا الجذعية

لكن كثر  و  التلاسيميا الكبرى حيث أنها أثبتت فعاليتها على العديد من المصابين
 .عالمياً  تجعلها غير معتمد المضاعفات التي تسببها 

  علاج ات بشكل عام تتجه للحيث أن الدراسبالنسبة للعلاج الجيني فهو الأمل الواعد
 الجيني.

  ين الهيموغلوبين الجنيني عن طريق تعطيل الجيمكننا العلاج الجيني من الاستفاد  من
مما  ،المسؤول عن إزالته من الجسم، مما يؤدي إلى زياد  في انتاجه وزياد  نقل الاوكسجين

 .دحر التلاسيميا الكبرى والتقليل من أعراضها بشكل كبير يؤدي إلى

 

 :والتوصيات المقترحات -
رتها بالتلاسيميا ومدى خطو اقترح بأن تنشر مقالات ودلائل إرخادية للتعريف  (1

 وتأثيرها.
يعانيه زواج الأقارب وما ساقترح بأن تقام ندوات ثقافية للتعريف بمدى خطور   (2

الندوات على إقامة ، والتوعية بهذه أمراض وراثيةالأبناء من مشاكل صحية و 
 .الفحوصات الطبية التي تكشف ما يحمله الزوجان من أمراض غير ااهر 

 لهذا المرض عن طريق الإعلانات والبرامج التلفزيونية التي تبين التغطية الإعلامية (3
 مخاطره على الاطفال ومخاطره على الصحة الإنجابية.
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بما أننا من الدول التي ينتشر بها هذا المرض بشكل كبير، فيجب على وزار  الصحة  (4
التأكيد على ضرور  إجراء فحوصات ما قبل الزواج للأمراض الوراثية وجعلها 

 امية.إلز 
ووزار     الإعلام، وزار  الصحةار أتمنى التعاون والتنسيق بين الجهات الحكومية )وز  (5

 يكون هدفه التوصل على حلتغطية إعلامية  ، لإقامة مؤتمر علمي ذوالثقافة(
 منه.للحد  ومناقشة طرق العلاج الامثل لمشكلة التلاسيميا

اث، التلاسيميا، وتمويل هذه الأحالاستمرار في الأحاث العلمية الخاصة بمرض  (6
والتشجيع على تطوير فكر  العلاج الجيني الذي يعد الأمل الواعد لمرضى 

، والاستفاد  من الخلايا الجذعية والتي تعد حثاً جديداً يمكن تطويره التلاسيميا
كما انه يجب إقامة المراكز البحثية التي تكون خاصة فقط باكتشاف بشكل كبير،  
 .للعلاج وتطوير الأساليب الأخرىنمط جديد 

ة يوفي النهاية أتمنى أن يتم نشر هذا البحث في مواقع الصحة الوطنية والعالمية المعن (7
 قدر المستطاع.بالتلاسيميا، لتقديم الفائد  
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